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GENETIKAI VIZSGALATKERO LAP 2025/01 verzié

Név: Leanykori név:

TAJ szam: Anyja neve:

Sziiletési 1do: Lakcim:

Beutal6 orvos neve: Pecsétszama:

Beutalo orvos email cime: Beutal6 NEAK kod:

Beutal6 diagnozis (BNO kod):

Mintavétel idépontja: Ambulans Naploszam:

Vizsgalati anyag: O EDTA-s vér (9 ml) ¢ egyéb: ¢ ideg/izomszovet:

Kérjiik, segitse a munkankat az alabbi kitoltésével! Koszonjiik!

Csaladi anamnézis: Els6 tiinet megjelenés: évesen

F6 tiinet HPO-ja: Tarsbetegség BNO:
Rovid klinikai 6sszefoglalo:

Kérjiik a beteg klinikai informacioit tartalmazo ambulans lapot/zaroéjelentést csatolni!

GENETIKAI VIZSGALATBA, BIOBANKBA TORTENO TAROLASBA BELEEGYEZO NYILATKOZAT

Engedélyezem, hogy biologiai mintambol DNS izolalhatd, tarolhato, illetve a DNS mintabol a betegségemre hajlamositd genetikai
tényezok illetve betegségemet okozd genetikai rendellenességek iranyaban molekularis bioldgiai vizsgalatok elvégezhetdk:

(kérjiik specifikalni a betegséget)

A molekularis bioldgiai diagnosztikus, kutatasi, mindségfejlesztési célokra torténd vér/ szovetminta vételbe beleegyezek. A vizsgalat
segitségével a fenti betegség vagy diagnosztizalhato, vagy az arra hajlamosito riziko tényezok, vagy az egyes gyodgyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasold genetikai faktorok allapithatok meg.

Tudomasul vettem, hogy a vizsgalat eredménye nem szolgaltat megfelelé informaciot az alabbi okok ill. azok kombinacidja esetén: 1)
meghatarozoé csaladtagok hidnyzo vér vagy szévetmintdja; 2) a rendelkezésre allé genetikai markerek nem informativak; 3) technikai okok.
Abban az esetben, ha egészségi allapotom / jovobeli betegségeim vonatkozasaban a kutatasok relevans informaciokat eredményeznek:

¢ kérem annak kozlését
110 nem kérem annak kozlését
Tudomasul vettem, hogy genetikai vizsgalatok eredményét személyesen genetikai tanacsadassal egybekotve fogom megtudni.
A DNS mintam és a klinikai adataim a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete DNS bankjaban ill. adatbazisaban tarolhatok
a megfeleld biztonsagi és adatvédelmi rendelkezések mellett.
Beleegyezek abba, hogy a DNS mintamat (gyermekem DNS mintdjat) a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete vagy mas

molekularis bioldgiai laboratorium a megfelel6 adatvédelem mellett kutatdsi, mindségfejlesztési célokra felhasznalja. Tudomasul veszem,
hogy személyemet (gyermekemet) illetd informaciok bizalmasan kezelenddk. Személyes adataimat a SE nem bocsathatja mas intézet

rendelkezésére, addig, amig arrol kiilon irasban nem nyilatkozok.

A DNS mintam kutatasban ill. fejlesztésben valo részvételéért anyagi juttatasban nem részesiilok.



Alairasommal jelzem, hogy megértettem a fenti informaciokat és azok elfogadasaval veszek részt a molekularis genetikai vizsgalatban, a
Biobankban. A DNS mintat az intézet minimum 5 évig téritésmentesen 6rzi, és barmikor az On rendelkezésére bocsétja, ha egyéb betegség
vonatkozasaban sziiksége lenne ra. A beleegyezés nem mentesiti a vizsgalokat, az érintett intézetet a jogi és szakmai feleldsség alol. Ha
tovabbi informaciora van sziiksége a fenti témat illetéen forduljon bizalommal kezeld orvoséhoz, genetikai tandcsaddjahoz.

A beteg vagy torvényes képviseldjének alairasa

Datum és tanu alairasa

KOZPONTI IDEGRENDSZERI
BETEGSEGEK

Orokletes kisérbetegségek
¢ Hot spot analizis
o NOTCHS3 gén exon 3-4 (CADASIL)
¢ Kisérbetegség panel (NGS)
o NOTCH3, CTSA, HTRA1, COL4A1 gének

¢ NBIA panel (NGS)
o Cl19orf12 (MPAN), WDR45 (BPAN), PANK?2,
PLA2G®6, CP, FTL, COASY, FA2H, CRAT,
REPSI gének

Fragilis X asszocialt kérképek
¢ FXS/FXTAS/FXPOI - FMR1 gén repeat expansio
meghatarozas

Huntington kér
¢ HTT gén repeat szam meghatarozas

Monogénes Demencidk/ Demencia Rizikétényezo
¢ CY90ORF72 gén repeat expansio mgh.
¢ Frontotemporalis demencia panel (NGS)
o GRN, TARDBP43, MAPT gének
¢ Monogénes Alzheimer panel (NGS)
o PSI1, PS2, APP gének
¢ ApoE genotipizalas

Kennedy syndroma/SBMA
¢ AR gén repeat szam meghatarozas

Creuztfeld-Jakob betegség
¢ PRNP3 gén szekvenalas

Non szindromas hallasvesztés
¢ Connexin 26 (GJB2) gén szekvenalas

Ataxiak
¢ Spinocerebellaris Ataxia gének repeat szam mgh.
0o SCA1 (ATXNI gén)
SCA2 (ATXN2 gén)
SCA3 (ATXN3 gén)
SCA6 (CACNAL gén)
SCA7 (ATXN7 gén)
o SCAI17 (TRP gén)
¢ Friedreich ataxia - FXN gén repeat szam mgh.
¢ Késo6i Kezdetli Ataxiak repeat szam mgh.
o SCA27B (FGF14 gén)
o CANVAS (RFC1 gén)
¢ Ataxia panel (NGS)
o ATM, SACS, SETX, ANO10, APTX, SYNEI,
CACNAIA, COQ4, COQBA gének
¢ POLGI gén szekvenalas (SANDO)
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N. Opticus atrophia
¢ OPAI gén szekvenalas
¢ LHON (m.4360 G>A, m.11778 G>A, m.14484 T>C)
analizis

Béta oxidacidos zavar (ACADMD)
¢ MCAD gén szekvenalas

Lysosomalis betegségek (kizardlag koros
enzimaktivitas/szubsztrat teszt esetén kérheto)
¢ Fabry koér (GLA gén)
¢ Gaucher kor (GBA1 gén)
¢ Pompe kor (GAA gén)

Parkinson kér (familiaris vagy korai kezdetii)
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA)
o SNCA, PARK2, PINK1, PARK7, ATP13A2,
LRRK2 gének
0 Ordkletes Parkinson Kor panel (NGS)
o SNCA, PARK2, PINK1, PARK7, ATP13A2,
LRRK2, GBA1 gének

Mitochondrialis DNS betegségek
¢ MELAS (m.3243A>QG) analizis
¢ NARP (m.8993 T>C, T>G) analizis
¢ MERRF (m.8344 A>G) analizis
¢ LHON (m.4360 G>A, m.11778 G>A, m.14484 T>C)
analizis
mtDNS deléci6 sziirés (PEO, myopathia)
mtDNS deplécios szindroma (csak izombal)
¢ Teljes mtDNS szekvenalas (egyedi megbeszélés
esetén izomszovetbol, vérbél LHON indikacioval
EMK-val)
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Dystonia
¢ DYTI (Torsin A) gén deléci6 sziirés

Agyi vastarolassal jaré neurodegenerativ (NBIA)
betegségek
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA)
o PANK2, PLA2G6 gének

Nuclearis mitochondrialis gének
¢ Gén panel (NGS)
o POLGI, OPA1, TWNK, RRM2B, ANT1, SCO2,
TK2 gének

Herediter spasticus paraparesis (HSP)
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA)
o ATL1 (SPG3A), SPAST (SPG4) gének
O HSP panel (NGS)
o SPAST (SPG4), SPG7, SPG11, AP4AM1 gének




Intellektualis képesség zavar/Autizmus spektrum
zavar
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA)
o Mikrodeléciés MLPA (P245)
o ASD Mikrodeléciés MLPA (P343)
¢ RNU4-2 gén szekvenalas
¢ Fragilis X asszocialt korkép: FXS

NEUROMUSCULARIS KORKEPEK

Myoglobinuria
¢ CPT-II gén szekvenalas

Congenitalis Myasthenia Syndroma
¢ CHRNE gén alapité mutacio analizis

Facioscapulohumeralis izomdystrophia (FSHD)
¢ FSHDI1A gén delécio6 analizise
¢ FSHD2 metilacio/haplotipus analizis

Szemészeti korképek
¢ LHON
¢ Norrie kor (NDP gén)
¢ RS1 gén szekvenalas
¢ DNAJC30 gén szekvenalas

Duchenne-Becker tipusi izomdystrophia
¢ DMD gén delécio/duplikacio (MLPA)
¢ Delécid/duplikacio szegregacio: Exon(ok): I:l
¢ DMD gén szekvenalas

Pulmonolégiai betegség
¢ Alphal Antitrypsin hiany (SERPINA1) gén
szekvenalas

SZINDROMA PANELEK

Végtagov tipusu izomdystrophia (LGMD)
¢ Hot spot analizis:
o LGMD2C - SGCG:p.C283Y
¢ Izomdystrophia panel (NGS)
o DYSF, CAPN3, SGCA, ANOS5, SGCG, FKRP,
DMD, POLG1 gének

Marfan-Aortopathia szindroma
¢ Panel szekvenalas (NGS)
o ACTA2, MYLK, ACTG2, TGFB2, COL3Al,
FBN1, TGFBR1, TGFBR2, SMAD3, KCNNI1,
MYHI11 gének

Dystrophia myotonica
¢ Dystrophia myotonica 1 typus (DMPK gén)
¢ Dystrophia myotonica 2 typus (ZNF9 gén)

Spinalis izomatrophia (SMA)
¢ SMNI1 hordozosag szlrés
¢ SMA diagnosztika (SMN1, ha pozitiv, SMN2 is)
¢ SMN?2 (és SMN1) kopiaszam vizsgalat
(terapiadhoz)
¢ SMN szekvenalas (compound heterozigdta gyant
esetén)

ALS (Amyotrophias lateralsclerosis)
¢ C90ORF72 gén repeat expansio meghatarozas
¢ SODI gén szekvenalas
¢ ALS panel (NGS)
o TARDP43, FUS, OPTN gének

Herediter neuropathiak roma alapité mutaciék
¢ Congenitalis cataracta facialis dysmorphia
neuropathia CTDP1:¢.863+389C>T
¢ Lom-NDRGI:c.442 C>T X-hez kotott CMT

CMT - Demyelinisatios forma
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA):
o PMP22 (CMT1A/HNPP), CX32 gének
O PMP22 gén szekvenalas
¢ CX32 gén szekvenalas
¢ TTR gén szekvenalas
CMT2 - Axonalis forma
¢ CMT2 panel (NGS)
o PMP22, MFN2, MPZ, TTR, CX32, TTR,
GDAPI1, SH3TC2 gének

Neurocutan szindréma
¢ Kopiaszam vizsgalat (MLPA)
o NF1, NF2 gének
¢ Panel szekvenalas (NGS)
o GNAQ, KIT, LZTR1, NF1, NF2, PTPN11,
RAF1, SMARCBI, SPREDI1, TSC1, TSC2 gének

SZEGREGACIOK
O Szegregacids vizsgalat:
A szegregalandd ZEN NEVE ......cc.eveeruieienienieiieiereeeeieeee
HGVS NUKIeotid (€.): wvveveeiiieeiiieiieeie e
HGVS Protein (P.): wooeeeererieieeieieneeeeeeeie e
Transzkript ID (NM ) oo
Genomi PoziCi® (Chr): ...ooovevieiiiiieieneeeee e
ROKON NEVE: ..o
Rokoni kapcsolat(r.fok.): ..oceevirieniniiiiiieeceece,

EGYEDI MELTANYOSSAGI ENGEDELLYEL
KERHETO PANELEK

O WES (Teljes exom szekvenalas)
¢ Leukodystrophia panel
¢ Epilepszia panel

Hidanyosan Kkitoltott vizsgalolappal érkezé mintanak a
vizsgalatat az informaciok potlasaig nem all médunkban
elvégezni!

Datum:

Orvos alairasa P.H



